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Genètica i Esport 
1. Són he re ta bles les ca rac te rís ti ques fi -
siolò gi ques (for ça, la ve lo ci tat, ca pa ci tat
aerò bi ca, etc.) di rec ta ment re la cio na des
amb el ren di ment es por tiu?
És ben co ne gut que el fe no tip (con junt
de carà cters) d’un in di vi du ve de ter mi -
nat no so la ment pel seu ge no tip (cons ti -
tu ció genè ti ca), sinó tam bé per les con -
di cions am bien tals on s’ha de sen vo lu -
pat. És per això que l’en tre na ment és
 fonamental per a un bon ren di ment es -
por tiu. La in te rac ció en tre ge no tip i exer -
ci ci fí sic és, de fet, molt com ple xa i es
 desenvolupa a di ver sos ni vells. D’u na
ban da, l’e xer ci ci pot te nir efec tes im me -
diats en l’es tat de sa lut d’in di vi dus genè -
ti ca ment pre dis po sats a una ma lal tia
de ter mi na da, sen se ne ces si tat d’al te rar
l’ex pres sió dels gens o la seva fun ció. Un 
exem ple d’a quest ti pus d’in te rac ció se -
ria el d’u na mort sob ta da du rant una ac -
ti vi tat fí si ca en un sub jec te amb de fec tes 
genè tics que con duei xin a una mio car -
dio pa tia hi pertròfi ca o a una ano ma lia
co ronà ria. Aquí exis teix una in te rac ció
en tre gens i exer ci ci en la qual aquest úl -
tim pro dueix efec tes di fe rents en in di vi -
dus genè ti ca ment di fe rents. D’al tra ban -
da, l’e xer ci ci tam bé pot afec tar l’es tat de 
sa lut in di rec ta ment, al te rant l’ex pres sió
o ac ció d’un gen o més d’un, que in fluei -
xin en “fe no tips in ter me dis”, com per
exem ple el ni vell de co les te rol, que al ho -
ra pro duei xin ma lal ties. Aques ta és l’a -
no me na da “in te rac ció biolò gi ca”, en la
qual múl ti ples fac tors genè tics i me -
diam bien tals (en tre els quals s’in clou
l’ac ti vi tat fí si ca) es tan in ter con nec tats
per de fi nir el risc de de sen vo lu par ma lal -
ties com ple xes, com ara la ma lal tia car -
dio vas cu lar. 
El fet que el fe no tip d’un in di vi du es ti gui
de ter mi nat pel ge no tip i l’am bient plan te -
ja la qües tió del grau d’in fluèn cia de ca -
das cun d’a quests fac tors en les qua li tats
fí si ques i, més en par ti cu lar, en el ren di -
ment es por tiu. L’ín dex d’he re ta bi li tat ens
per met d’ex pres sar la im portància re la ti va 
de la in fluèn cia genè ti ca en un fe no tip de -
ter mi nat. Així per exem ple, sa bem que la
pos si bi li tat que un in di vi du si gui molt
ràpid (ca rac te rís ti ca “for ça mus cu lar”)
està molt més con di cio na da pels gens que 
ha re but dels seus pa res que el seu ren di -
ment en la cur sa de llar ga du ra da (ca rac -
te rís ti ca “re sistència aerò bi ca”). 
A la tau la apa reix l’ín dex d’he re ta bi li tat de 
di fe rents ma lal ties o ca rac te rís ti ques fí si -
ques de l’és ser humà. Un va lor d’1,00
sig ni fi ca que tota la va ria ció (100 %) és
atri buï ble al fac tor genè tic (G. Ro das). 
L’ín dex d’he re ta bi li tat es pot ob te nir
mit jan çant l’es tu di de bes sons o d’in di -
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Els últims avenços en l’estudi del genoma humà estan afectant diverses àrees de les ciències relacionades amb l’esport. En els
últims anys s’ha observat que el nombre d’articles apareguts en les revistes científiques relacionats amb la genètica i l’esport
ha experimentat un in cre ment exponencial, aquest fet fa palesa una inquietud creixent en el món científic pel coneixement i les
possibilitats de la genètica aplicada a diferents àrees de l’esport. Paral·le la ment als estudis tècnics van apareixent veus que
alerten dels possibles problemes ètics que poden sorgir de l’aplicació de modificacions genètiques a l’esport. Organismes com
el Comitè Olímpic Internacional, la World Anti-Doping Agency, el United States Pres i dent’s Coun cil on Bioethics i l’Australian
Law Re forms Comissió han estat revisant els últims desenvolupaments en investigació genètica i s’han plantejat diferents ar gu -
ments sobre la seva aplicació le gal a l’esport. 
Nor mal ment, les no tí cies que apa rei xen a la prem sa no es pe cia litzada pre sen ten un pa no ra ma poc en co rat ja dor, gai re bé
sem pre s’as so cia la genè ti ca a no ves for mes de do pat ge. Per tal de con èi xer la rea li tat ac tual traient-ne dra ma tis me i bus -
cant la in for ma ció més ob jec ti va hem reu nit dos es pe cia lis tes en me di ci na de l’es port que es tan im mer gits en tre balls d’in -
ves ti ga ció re la cio nats amb la genè ti ca i l’es port i un in ves ti ga dor en genè ti ca i bio lo gia mo le cu lar no re la cio nat amb el
món de l’es port.
Junts hem preparat les cinc preguntes que creiem que poden aportar més informació sobre la situació ac tual. Las respostes
definitives han estat resumides a partir de les aportacions de cada un dels especialistes invitats atès que hem observat que hi
ha hagut una coincidència to tal en les respostes. 
Jo sep Ma Pa du llés i Riu
FÒRUM J. M. CAGIGAL
Ma lal tia
o Ca rac te rís ti ca
Índex
d’He re ta bi li tat 
Lu xa ció cong èni ta
del ma luc 1,00
Dia be tes me lli tus 0,75
Obe si tat 0,50
Re sistència aerò bi ca 0,40
For ça mus cu lar 0,70
Fle xi bi li tat 0,75
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vi dus per tan yents a di ver ses ge ne ra -
cions d’u na ma tei xa fa mí lia, en els quals 
s’a va lua la ca rac te rís ti ca d’in terès. Per a 
una de ter mi na da ca rac te rís ti ca, com
me nors si guin les di ferè ncies en tre pa re -
lles de bes sons mo no zigò tics i més
grans en tre pa re lles de bes sons di zigò -
tics, més gran serà la va ria ció atri buï ble
al fac tor genè tic. Una al tra es tratè gia
per a l’es tu di del que és in nat o ad qui rit
és la iden ti fi ca ció de mar ca dors mo le cu -
lars, ja si guin de DNA, en zims o pro teï -
nes, que apa re guin genè ti ca ment lli gats
a la ca rac te rís ti ca fe no tí pi ca d’in terès,
per exem ple el VO2màx o la potè ncia
anaerò bi ca. 
2. Sem bla evi dent que al gu nes ètnies o
ra ces hu ma nes es tan mi llor adap ta des a
de ter mi na des pràcti ques es por ti ves (te -
nen més ve lo ci tat, re sistència aerò bi ca,
etc.). Es co neix al gun gen o mar ca dor
genè tic re la cio nat amb aquest fet? 
Sí, cer ta ment sem bla clar que exis tei xen
di ferè ncies genè ti ques en tre ra ces en re la -
ció di rec ta amb les di ferè ncies en el seu
ren di ment es por tiu. Tan ma teix, ara com
ara, aques tes di ver si tats no són co ne gu -
des i, de ve ga des, ni tan sols es co nei xen
les ca rac te rís ti ques fi siolò gi ques (as pec -
tes fe no tí pics) que de ter mi nen aques tes
di ferè ncies de ren di ment. Per po sar un
exem ple, po dríem par lar dels at le tes de
fons i mig fons. És un fet rei te rat que els
mi llors es pe cia lis tes en pis ta acos tu men a 
ser de ra ces afri ca nes. Enca ra que s’han
rea lit zat al guns es tu dis en què han es tat
com pa ra des di fe rents po bla cions, d’eu ro -
peus i afri cans, i se n’han ob ser vat al gu -
nes di ferè ncies an tro pomè tri ques, no se
n’ha po gut iden ti fi car amb ab so lu ta cer te -
sa cap ca rac te rís ti ca fi siolò gi ca (cons ti tu -
ció anatò mi ca, ca pa ci tat aerò bi ca, etc.)
que si gui cla ra ment res pon sa ble de les di -
ferè ncies ob ser va des; se gu ra ment cal dria
am pliar-ne els es tu dis in cloent-hi ele -
ments bio mecà nics que de ter mi nen l’e -
ficà cia en la cur sa a peu. D’al tra ban da, a
ho res d’a ra no s’han de tec tat di ferè ncies
genè ti ques sig ni fi ca ti ves en tre ra ces hu -
ma nes. A to tes les ra ces s’han iden ti fi cat
els ma tei xos al·lels per als gens es tu diats,
en ca ra que la fre qüèn cia de po bla ció dels
al·lels pot ser distinta. Per això, amb les
dades actuals, la identificació de diferèn -
cies genètiques en tre races que puguin
justificar el seu diferent rendiment espor -
tiu sembla difícil.
3. Quin pa per ha ju gat l’e vo lu ció re cent
de l’esp ècie hu ma na en el de sen vo lu pa -
ment de les se ves ap ti tuds fí si ques i en el 
pos si ble es ta bli ment de di ferè ncies en tre
ra ces?
Di ver sos es tu dis cien tí fics coin ci dei xen en 
el fet que en els úl tims 10.000 anys no
s’han pro duït al te ra cions sig ni fi ca ti ves en
el ge no ma humà i que és ben cert que
aquest no ha can viat en els úl tims
40-100 anys. No sem bla, doncs, que les
di ferè ncies de ren di ment es por tiu en tre
ra ces si guin de gu des a can vis re cents en
el seu ge no ma. D’al tra ban da, en un es tu -
di molt in te res sant, Cha kra varthy i Booth
(Cha kra varthy and Booth, 2004) re la cio -
nen la ca pa ci tat fí si ca de l’esp ècie hu ma -
na ac tual amb la seva evo lu ció re cent.
Aquests au tors han de mos trat que l’ho me
del pa leo lí tic, bàsi ca ment ca ça dor i re -
col·lec tor, es ta va ex po sat a ci cles re pe tits
de de ju nis i far ta ne res i de pe nia de la seva 
gran ca pa ci tat fí si ca per a la re cer ca de
men jar. Aques tes con di cions van de ter mi -
nar la se lec ció d’a quells in di vi dus mi llor
adap tats genè ti ca ment a l’al ter nan ça de
pe río des de gran ac ti vi tat fí si ca, en els que 
era pos si ble cap tu rar ali ment, i d’al tres en 
els quals l’a li ment era escàs o ine xis tent
(Booth et al., 2002). Per as se gu rar la su -
per vivè ncia du rant els pe río des de fam,
uns certs gens re gu la ven la uti lit za ció efi -
cient dels dipò sits energ ètics. Aquests
gens han es tat ano me nats “Thrifty gens”
(‘gens es tal via dors’). Van ser iden ti fi cats
ini cial ment per la seva re la ció amb la dia -
be tis de ti pus 2 (Neel, 1962). Com a con -
se qüèn cia de tot això, es pot dir que el
nos tre ge no ma està mal adap tat a les con -
di cions de vida ac tuals. El pa tró d’ex pres -
sió dels gens que con tro len el me ta bo lis -
me és ina de quat i això es ma ni fes ta, de
ve ga des clí ni ca ment, en pa to lo gies per ex -
cés d’es tal vi. Els ma tei xos gens que van
ser vir per què l’ho me so bre vis qués (gens
es tal via dors) cau sen ara mort pre ma tu ra
per ma lal ties car dio vas cu lars i me tabò li -
ques, per ex cés d’es tal vi i poca des pe sa
energ èti ca. 
4. Qui nes fi na li tats es pre te nen amb la
iden ti fi ca ció de gens im pli cats en el ren -
di ment es por tiu? Qui nes es tratè gies se
se guei xen en aques ta in ves ti ga ció i quins 
paï sos o en ti tats l’es tan im pul sant?
La iden ti fi ca ció de gens re la cio nats amb
el ren di ment es por tiu té dos ob jec tius
con crets. En pri mer lloc, aques ta in for ma -
ció pot aju dar a la pre ven ció de pa to lo gies 
as so cia des a la pràcti ca es por ti va i al trac -
ta ment de ma lal ties cròni ques. En se gon
lloc, es pre tén de mi llo rar l’e ficà cia de
l’ac ti vi tat fí si ca. En aques ta mena d’in ves -
ti ga ció les es tratè gies de genè ti ca clàssi -
ca, en les quals, per exem ple, s’es tu dien
ar bres ge nealò gics i s’hi de ter mi nen ín -
dexs d’he re ta bi li tat, són com ple men ta des 
amb al tres apro xi ma cions, amb les quals
es pre tén d’es bri nar la na tu ra le sa mo le cu -
lar dels fac tors que hi in ter ve nen (se qüèn -
cia de gens, con trol de l’ex pres sió gèni ca,
RNAS i pro teï nes). Cal te nir en comp te
que el ren di ment es por tiu és un carà cter
quan ti ta tiu, és a dir, depèn de mul ti tud de 
gens, i això en di fi cul ta enor me ment la in -
ves ti ga ció. Pro ba ble ment, no exis teix un
gen mes tre que per ell sol de ter mi ni una
ap ti tud fí si ca de ter mi na da (més resis -
tència aerò bi ca, ma jor des tre sa en una
tècni ca, etc.). En qual se vol cas, la in ves ti -
ga ció ha de cen trar-se en la iden ti fi ca ció
de gens que in fluei xen en el ren di ment es -
por tiu i en l’es cla ri ment dels me ca nis mes
mo le cu lars implicats. 
Actual ment, dos es tu dis mul ticèntrics,
que mouen grans pres su pos tos, són lí ders 
en la in ves ti ga ció cien tí fi ca en l’àmbit de
la genè ti ca i el ren di ment físic: 
n He ri ta ge Fa mily Study (HFS) que agru -
pa cien tí fics d’u ni ver si tats del Ca nadà i
els Estats Units (http://www.bios -
tat.wustl.edu/he ri ta ge/steerp.html).
Aquest es tu di té com a ob jec te de ter mi -
nar el pa per del ge no tip en la res pos ta
car dio vas cu lar, me tabò li ca i hor mo nal,
en re la ció amb l’e xer ci ci fí sic de ca rac -
te rís ti ques aerò bi ques. S’es tan es tu -
diant in di vi dus se den ta ris i sans, d’en -
tre 17 i 65 anys d’e dat, per tan yents a
més de tres ge ne ra cions de 90 fa mí -
lies cau ca sia nes i 40 d’a froa me ri ca nes.
Aquests in di vi dus van rea lit zar un en -
tre na ment de 60 ses sions en cicloer -
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gòmetre, du rant 20 set ma nes al 50-
75 % del VO2màx (Bou chard et al.,
1995). En aquest es tu di s’han iden ti fi -
cat els cro mo so mes hu mans que te nen
més re la ció amb el ren di ment fí sic, va -
lo rat mit jan çant con sum màxim d’o xi -
gen abans i des prés de l’en tre na ment
(Bou chard et al., 2000). Aquests cro -
mo so mes són: 1p, 2p, 4q, 6p, 8q, 11p, 
14q, on q sig ni fi ca el braç llarg i p el
braç curt del cro mo so ma in di cat. 
n Gen Athle te Study, que agru pa di ver -
sos grups d’in ves ti ga ció de tot el món.
En aquest es tu di s’a na lit zen els en -
zims i les pro teï nes co di fi cats pels
gens, que in fluei xen di rec ta ment en el
ren di ment fí sic o hi es tan genè ti ca -
ment lli gats.
5. Quins gens o loci genè tics re la cio -
nats amb el ren di ment es por tiu han es tat 
iden tificats?
Cada any es pu bli ca un in for me es pe cial a 
la re vis ta Me di ci ne and Scien ce in Sport
and Exer ci se amb un mapa genè tic humà
on se si tuen els gens o loci genè tics re la -
cio nats amb el ren di ment fí sic o amb la
sa lut i la con di ció fí si ca. L’úl ti ma re vi sió
(Pe rus se et al., 2003) pot ser con sul ta da
lliu re ment per de ferè ncia del Na tio nal
Cen ter of Bio logy Infor ma tion del Na tio nal 
Insti tu te of Health (Bet hes da, USA, URL:
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/). En aques -
ta re vi sió es re su mei xen tots els tre balls
cien tí fics que han tro bat gens as so ciats a
l’e xer ci ci i que van ser pu bli cats abans del 
fi nal de l’any 2002. Aquests tre balls són
clas si fi cats en dos grups: fe no tips re la cio -
nats amb el ren di ment fí sic i fe no tips re la -
cio nats amb la sa lut i l’e xer ci ci. Els fe no -
tips re la cio nats amb el ren di ment són: re -
sistència car dio res pi ratò ria; con di ció d’at -
le ta d’e lit de re sistència; for ça mus cu lar i
d’al tres as pec tes re la cio nats amb el mús -
cul; i in to lerà ncia a l’e xer ci ci. Es va de ci -
dir d’in clou re la in to lerà ncia a l’e xer ci ci
com un fe no tip de ren di ment, per què hi
ha evidè ncies que mu ta cions en de ter mi -
nats gens com por ten una in ha bi li ta ció en
grau més o menys ele vat per a l’e xer ci ci.
Es trac ta, per re gla ge ne ral, de gens que
co di fi quen en zims de vies me tabò li ques
re la cio nats amb el dipò sit o la mo bi lit za -
ció de sub strats, i que po den te nir un im -
por tant efec te ne ga tiu en el ren di ment. Els 
fe no tips re la cio nats amb la sa lut i l’e xer ci -
ci són: fac tors he mo dinà mics (FC, TA 
i mor fo lo gia car día ca); an tro po me tria i
com po si ció cor po ral; me ta bo lis me de la
glu co sa i la in su li na; i lí pids san gui nis, li -
po pro teï nes i fac tors he most àtics. Per
col·lo car un lo cus genè tic al mapa, ha
d’ha ver apa re gut al menys en un es tu di
amb re sul tats po si tius. Aques ta úl ti ma re -
vi sió in clou 71 loci genè tics en els au to so -
mes i 2 al cro mo so ma X. 
Han es tat iden ti fi ca des dues re gions cro -
mosò mi ques par ti cu lar ment ri ques en
loci genè tics re la cio nats amb el ren di -
ment es por tiu. Al braç llarg del cro mo so -
ma 22 s’hi lo ca lit zen el gen que con tro la
el trans por ta dor de glu co sa i els que co di -
fi quen per a la mio si na i la mio glo bi na.
En la po si ció te lomè ri ca 6p21.3 del cro -
mo so ma 6 sem blen exis tir di ver sos gens
im pli cats en el con trol del me ta bo lis me
mus cu lar. Aquests gens es tan a la vora
dels del sis te ma HLA, que està ben ca -
rac te rit zat i és uti lit zat com a mar ca dor
dels pri mers. Enca ra que molts grups es -
tu dien la re la ció en tre mar ca dors genè -
tics i loci de ren di ment fí sic, sem bla que
po dria te nir més in terès la re cer ca de
gens que con fe rei xin una bona res pos ta a 
l’en tre na ment. Per exem ple, s’han des -
crit di ferè ncies molt sig ni fi ca ti ves en la
res pos ta a un en tre na ment de 20 set ma -
nes de du ra da (Bou chard et al., 2000).
Du rant aquest pe río de, el ren di ment d’al -
guns es por tis tes mi llo ra un 3 %, men tre
que d’al tres aug men ta un 30 %. Els gens
im pli cats en aques ta ca pa ci tat de res pos -
ta han es tat ma pats als cro mo so mes 1p,
2p, 4q, 6p i 11p. 
Un dels po li mor fis mes es tu diats en re la -
ció més cla ra amb el ren di ment es por tiu
és el de l’en zim con ver ti dor d’an gio ten si -
na (ECA). Aquest en zim es tro ba en sang i
alli be ra an gio ten si na II a par tir d’an gio -
ten si na I. Alho ra, l’an gio ten si na II de ter -
mi na la se cre ció d’al dos te ro na, per part
de cèl·lu les es pe cia lit za des del ron yó.
Aques ta hor mo na es te roï dal de sen ca de na 
l’aug ment dels ni vells de sodi en sang i
l’aug ment de la pres sió i el vo lum san gui -
nis, can vis fi siolò gics que són ne ces sa ris
en si tua cions d’estrès i ac ti vi tat fí si ca. Al
gen de l’ECA s’hi han iden ti fi cat dos
al·lels. L’al·lel I es tro ba re la cio nat amb
una ma jor re sistència fí si ca, men tre que
l’al·lel D sem bla aug men tar el ren di ment
en es ports de for ça. D’al tra ban da, les per -
so nes que són ho mo zi gots per a l’al·lel D
te nen més risc de de sen vo lu par al gu na
ma lal tia co ronà ria i hi pertròfia ven tri cu -
lar. De tota ma ne ra, exis tei xen es por tis tes 
d’e lit en es pe cia li tats de re sistència que
pre sen ten el ge no tip DD i grans es pe cia -
lis tes en es ports anaerò bics amb el ge -
notip II. Els es por tis tes d’e lit “es fan” i no
 solament “nei xen”, en ca ra que pro ba ble -
ment en unes dis ci pli nes “es fa cin” més
fàcil ment que en altres.
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